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A Fabry-kór a lizoszomális tárolási betegségek csoportjába tartozó, X-kromoszómához kötötten, recesszív módon öröklődő beteg-
ség, amely a globotriaozilceramid felhalmozódásához vezet a szervezet legkülönbözőbb szöveteiben. A betegség első tünetei több-
nyire gyermekkorban jelentkeznek, a progresszió során a betegek súlyos szervi károsodásokkal és korai halálozással számolhatnak. 
Elsősorban férﬁ ak érintettek, azonban a betegség tüneteit heterozigóta nők esetében is megﬁ gyelhetjük, de náluk a kórkép súlyos-
sága változó, általában enyhébb lefolyású. Az enzimpótló kezelések megjelenése szükségessé tette, hogy részletes diagnosztikus és 
terápiás protokollt dolgozzunk ki. A jelen dolgozatban megjelenő ajánlásokat egy, a magyarországi Fabry-kóros betegek kezelésé-
ben részt vevő orvosokból, a diagnosztika területén dolgozó biológosukból és egyéb szakemberekből álló multidiszciplináris mun-
kacsoport foglalta össze. A munkacsoport áttekintette a korábbi klinikai tanulmányokat, a publikált vizsgálatokat és a közelmúltban 
megjelent nemzetközi és nemzeti útmutatókat.
Kulcsszavak: Farby-betegség, diagnosztika, enzimpótló terápia
Management of Fabry disease
Fabry disease is a rare, X-linked lysosomal storage disorder that leads to accumulation of globotriaosylceramide in different tissues 
of the body. The disease is progressive and the ﬁ rst symptoms usually present in childhood. Consequences of the disease are dis-
ability and premature death. The disease in females could be as severe as in males although women may be asymptomatic. The 
possibility of enzyme replacement therapy has made it necessary to elaborate a comprehensive guideline for the diagnosis and treat-
ment follow-up. The guideline has been summarized by a Hungarian multi-disciplinary working group consisting of physicians who 
are involved in diagnosis and care of Fabry patients. Previous clinical studies, published articles, and recently established interna-
tional treatment guidelines were reviewed by the group.
Keywords: Fabry disease, diagnosis, enzyme replacement therapy
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Rövidítések
ACEI = angiotenzinkonvertáló enziminhibitor; ARB = angiotenzin-
receptor-blokkoló; α-GAL = α-galaktozidáz-A; EMEA = European 
Medicines Agency; ERT = (enzyme replacement therapy) enzimpótló 
terápia; FDA = Food and Drug Administration; GL-3 = globotriaozil-
ceramid; GFR = glomerulusﬁ ltrációs ráta; HRCT = (high-resolution 
computer tomography) nagy felbontású komputertomográﬁ a; ICD = 
intracardialis kardioverter-deﬁ brillátor; IMT = (intima-media thick-
ness) intima-media vastagság; MRA = (magnetic resonance angiogra-
phy) mágneses rezonanciás angiográﬁ a; MRI = mágneses rezonanciás 
vizsgálat (magnetic resonance imaging); ODM = oszteodenzitometria; 
TIA = tranziens ischaemiás attak
A Fabry-betegség első leírása J. Fabrytól (Németország) és 
W. Andersontól (Anglia) származik (1898). A Fabry-kór 
a lizoszomális tárolási betegségek csoportjába tartozó, 
X-kromoszómához kötötten, recesszív módon örök-
lődő betegség. Korábbi közleményünkben összefoglal-
tuk a Fabry-betegség tünettanát és diagnosztikáját [1]. 
Jelen tanulmányunkban a Fabry-betegség terápiáját és a 
betegek követése során szükséges vizsgálatok sorát mu-
tatjuk be.
A tüneti kezelés mellett Magyarországon is elérhe-
tővé vált az ERT. A rekombináns úton elállított hu-
mán α-GAL-t adunk intravénásan a betegeknek, ami a 
mannóz-6-foszfát receptor segítségével bejut a sejtekbe 
és a lizoszómákba. Az ERT segítségével megelőzhető a 
klinikai tünetek kialakulása, lassítható a már manifeszt 
szervi érintettség progressziója, és a szervi manifesztá-
ciók egy részében regresszió érhető el. Ugyanakkor a 
csökkent enzimaktivitás következtében, terápia nélkül, 
irreverzíbilis szervi szövődmények is kialakulhatnak, 
ezért a tünetegyüttes megelőzése érdekében fontos a 
 betegség mielőbbi diagnosztizálása és az enzimpótlás 
minél koraibb elindítása. 
Az új terápia megjelenése késztette arra munkacso-
portunkat, hogy a betegellátás biztonságának növelése 
érdekében egy mindenki számára elérhető, magyar nyel-
vű diagnosztikus és terápiás ajánlást készítsünk. Célunk a 
nemzetközi ajánlásokon alapuló, de a hazai viszonyokra 
adaptált útmutató összeállítása volt [2, 3, 4, 5, 6, 7]. 
A Fabry-betegek ellátásában szerepet vállaló kollégák, 
közel egy tucat diszciplína képviselői, az irodalom gon-
dos áttanulmányozását követően, szakirányú ismereteik-
re támaszkodva állították össze az útmutatót.
A Fabry-betegség terápiája
A mannóz-6-foszfát-útvonalnak az α-GAL Golgi-appará-
tustól lizoszómákba történő intracelluláris transzportja 
során betöltött szerepe, valamint az enzim szekréciójá-
nak és újrafelvételének lehetősége vezetett el az ERT 
megvalósításához.
Készítmények
A kezelést el kell indítani mind a ﬁ úgyermekek, mind a 
férﬁ ak, mind pedig azon heterozigóta nők esetében, 
akikben a betegség belső szervi tünetei jelen vannak. 
A kereskedelmi forgalomban két rekombinánsan előállí-
tott α-galaktozidáz-származék kapható, az agalzidáz-alfa 
(Replagal, Shire Human Genetic Therapies, Inc.) és az 
agalzidáz-béta (Fabrazyme, Genzyme Corp.). Az agalzi-
dáz-alfa EMEA-engedéllyel, az agalzidáz-béta FDA- és 
EMEA-engedéllyel is rendelkezik [8].
Az alkalmazás módja
Mind a két készítményt intravénás infúzió formájában 
alkalmazzuk.
Dózis
Agalzidáz-alfa: 0,2 mg/kg/2 hét; Agalzidáz-béta: 1,0 
mg/kg/2 hét.
Klinikai vizsgálatok
A klinikai vizsgálatok során 0,2 mg/kg dózisban kéthe-
tente alkalmazták az agalzidáz-alfát. Az első placebo-
kontrollált klinikai tanulmány, amely az agalzidáz-alfa 
hatékonyságát vizsgálta, jelentős eredményeket muta-
tott a fájdalom csökkentése területén, stabil vesefunk-
cióról számoltak be és a kreatininclearance-nek, a vese 
szövettani képének javulását és a vizelettel ürülő GL-3 
szintjének csökkenését írták le az aktív hatóanyagot kapó 
betegek csoportjában [9, 10].
A klinikai vizsgálatok során 1,0 mg/kg dózisban két-
hetente alkalmazták az agalzidáz-bétát. A GL-3 endothe-
lialis clearance-éről számoltak be a veseerek vizsgálata 
során, valamint a szív, a bőr és a plazma GL-3-akkumu-
lációjának csökkenését írták le [11, 12]. A vesefunkció a 
legtöbb beteg esetében stabilizálódott, és a plazma GL-
3-szintjének tartós csökkenését észlelték, valamint to-
vábbi GL-3-clearance-t tapasztaltak a bőrbiopsziás min-
tákban [13].
Követéses („posztmarketing”) vizsgálatok
A klinikai 1–3. fázis vizsgálatokat követő tanulmányok-
ban mind az agalzidáz-alfa, mind az agalzidáz-béta ese-
tében a terápia hatékonyságáról számoltak be. Agalzi-
dáz-alfa (Replagal) esetében javuló verejtékelválasztást és 
javuló meleg-hideg érzést, stabil vesefunkciót, a szívtö-
meg csökkenését és az életminőség javulását írták le 
[11, 12, 13, 14, 15]. Két nyílt klinikai (open label) vizs-
gálat során pedig a bal kamra tömegének csökkenésé-
ről és a myocardialis funkció javulásáról számoltak be 
agalzidáz-béta esetében [16, 17].
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Lényeges különbség ﬁ gyelhető meg ugyanakkor a be-
tegség korai és késői fázisában megkezdett enzimpót-
lás terápiás hatékonyságában. Négy és fél éves agalzidáz-
alfa-kezelést követően megőrzött vesefunkciót írtak le a 
kezelés megkezdésekor normális vesefunkciójú bete-
gekben, míg további vesefunkció-beszűkülést észleltek 
az előrehaladott vesebetegségben szenvedők esetében 
[18]. Breunig és munkatársai egy, az agalzidáz-bétával 
végzett nyílt klinikai vizsgálat során a betegség prog-
resszióját (vizsgált végpontok: elhalálozás, cardialis vagy 
cerebrovascularis esemény, veseelégtelenség) észlelték az 
előrehaladott vesebetegségben szenvedő betegek cso-
portjában [19]. Ezt követően egy 4. fázisú vizsgálat so-
rán ismét megerősítették, hogy a legjobb eredmények a 
kezelés megkezdésekor még megőrzött vesefunkciójú 
betegek esetében érhetők el. Eredményeik alapján felhív-
ják a ﬁ gyelmet a szöveti károsodás kialakulását megelő-
zően indított ERT fontosságára [20, 21]. Vagyis, mind 
az agalzidáz-alfa, mind az agalzidáz-béta esetében bi-
zonyított, hogy az enzimpótló terápia minél koraibb 
megindítása esetén várhatjuk a legjobb eredményeket. 
Kiterjedt szöveti károsodás esetén a betegség további 
progressziója lassítható, de teljes rekonvaleszcencia nem 
várható.
A klinikai vizsgálatok alapján mind a két készítmény 
hatékony és biztonsággal alkalmazható. Nincs birto-
kunkban olyan összehasonlító vizsgálat, amelynek alap-
ján a két készítmény közötti különbségek nagy biz-
tonsággal felmérhetőek lennének. Ezért jelenleg a két 
készítmény közötti választás a kezelőorvos döntése [2, 
22, 23, 24]. Ugyanakkor meg kell jegyezni, hogy a fen-
tiekben részletezett vizsgálatok eredményei a magasabb 
dózis (1,0 mg/kg) alkalmazása mellett szólnak [3, 25, 
26].
Az enzimpótló kezelés indikációi
A kezelést el kell indítani valamennyi férﬁ  beteg eseté-
ben, valamint heterozigóta nőkben, ha a betegségnek 
belső szervi manifesztációja jelen van. Az ERT hatékony-
ságának feltétele, hogy az irreverzíbilis szervi károso-
dások („point of no return”) kialakulását megelőzően 
kezdjük el a kezeléseket.
Heterozigóta nőbetegek
A mutációt heterozigóta formában hordozó nők eseté-
ben is megﬁ gyelhetők a Fabry-betegség szervi manifesz-
tációi [27, 28, 29, 30, 31, 32, 33, 34]. A tüneteket nem 
mutató nőbetegek statusát évente felül kell vizsgálni 
[2].
A Fabry-betegségben szenvedő nőbetegeknek is fel 
kell ajánlani az enzimpótló kezelést az alábbi esetek-
ben: konvencionális terápiára nem reagáló acroparaes-
thesia, perzisztens proteinuria (>300 mg/24 óra), 
microalbuminuria (amennyiben a vesebiopszia endothe-
lialis depozitumok jelenlétét igazolja), krónikus ve-
seelégtelenség (GFR <80 ml/min/1,73 m2, illetve a 
kezdeti GFR-érték 10%-osnál nagyobb mértékű csök-
kenése), klinikailag szigniﬁ káns szívérintettség (ritmus-
zavar, hypertrophiás cardiomyopathia vagy ischae-
miás szívbetegség), cerebrovascularis esemény (komplett 
stroke, TIA vagy ischaemiás jelek az MRI-felvételeken, 
progrediáló fehérállományi laesiók az MR-en), konven-
cionális terápiára nem reagáló gastrointestinalis, illetve 
légúti tünetek [2, 22, 35].
Gyermekkorú Fabry-betegek
Bizonyított, hogy Fabry-betegség esetében a glikoszﬁ n-
golipidek depozíciója már a megszületés előtt megkez-
dődik [36]. Fiú betegek esetében az első tünetek meg-
jelenésének átlagos ideje 10,9 év, a leányok esetében 
átlagosan 22,6 év [30, 37, 38, 39].
Ugyanakkor azt is tudjuk, hogy az enzimpótló kezelés 
akkor a leghatékonyabb, ha még nem alakultak ki mara-
dó szöveti károsodások. Az enzimpótlás minél koraibb 
megkezdése esetén van remény arra, hogy megelőzzük a 
betegség tüneteinek kialakulását, míg előrehaladott be-
tegség esetén maradandó károsodásokkal számolha-
tunk enzimpótló kezelés mellett is [2, 13, 17, 19, 20, 
21, 22, 23, 24, 40, 41, 42, 43]. Ez utóbbi esetekben a 
kezelés célja a betegség további progressziójának meg-
állítása. Fiú betegek esetében ezért 14 éves kor felett in-
dokolt az enzimpótló kezelés megkezdése még akkor is, 
ha nincsenek belső szervi érintettségre utaló jelek és tü-
netek [2, 44, 45]. A tünetek ﬁ gyelembevétele mellett a 
döntési folyamatba természetesen be kell vonnunk a csa-
ládot és a gyermeket is [2].
Szükséges vizsgálatok a betegek 
követése során
A betegek kezelése és követése a több szervrendszer 
érintettsége miatt a különböző diszciplínák képviselői-
nek együttműködését kívánja. A betegek részletes ﬁ zi-
kális vizsgálatát félévente gondosan el kell végezni. Az 
általános belgyógyászati vizsgálatnak ki kell térnie az is-
kolai vagy munkahelyi és sportteljesítményre, a szoron-
gás, depresszió fokára, a gyógyszerhasználati szokásokra 
és a szomatikus fejlődésre [2].
Egyes szerzők ajánlják az alapkivizsgálás során a be-
tegek AB0 vércsoportjának meghatározását, mivel a 
B-csoport-antigénszekréció (mivel ezt a szﬁ ngolipidet 
is az α-GAL-A bontja a szervezetben) összefüggésben 
lehet a rosszabb prognózissal [38].
Bőrgyógyászat
Javasolt a bőrtünetek fotódokumentációja. Az angioke-
ratomák lokális kezelése ERT nélkül nem előzi meg az 
újabb laesiók kialakulását, bár kisfokú spontán throm-
botisatio megﬁ gyelhető. Az esztétikailag leginkább  za- 
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varó területeken destruktív kezelés megkísérelhető 
(elektrokoaguláció, cryotherapia, lézerkezelés, esetlege-
sen sebészi kimetszés) [2, 46, 47].
Szemészet
A szemészeti szövődmények enyhe látási zavart és fény-
érzékenységet okozhatnak. Az első vizsgálatkor, majd 
évente rutin szemészeti vizsgálat szükséges, amely a leg-
jobb korrigált látóélesség meghatározása után az elülső 
szegmentum réslámpás vizsgálatából, könnytermelés-
mérésből, szemnyomás-ellenőrzésből, valamint pupilla-
tágításban végzett szemfenékvizsgálatból áll. Az állapot 
nyomon követésére résfotó és fundusfotó készítése is 
 javasolt. Amennyiben klinikailag indokolt, az előzőeket 
ki lehet egészíteni látótérvizsgálattal, ﬂ uoreszcens an-
giográﬁ ával, színlátásteszttel, multifokális elektroretino-
gráﬁ ával és a látókérgi kiváltott válasz vizsgálatával [2, 30, 
48, 49, 50]. A kötőhártya ereinek gondos bio mik rosz-
kópos (réslámpás) vizsgálata és a pontos fo tó do ku men-
táció (résfotó) az erek állapotának felmérését segíti, illet-
ve az alapbetegség progressziójának megha tározásában 
van jelentős szerepe.
Nefrológia
A Fabry-betegek nefrológiai gondozásának célja a rena-
lis progresszió lassítása, a proteinuria mérséklése, a beteg 
hypertoniájának kezelése. Nefrológiai konzílium javasolt 
minden ismert Fabry-beteg esetén, a betegek családtag-
jainál, illetve a betegséget hordozó heterozigóta nők 
 esetén [20].
A nefrológiai gondozás részét képezi a részletes (csa-
ládi) anamnézisfelvételen és a ﬁ zikális vizsgálaton túl a 
hasi ultrahangvizsgálat, a vizeletüledék vizsgálata, pro-
teinuria, illetve albuminuria meghatározása, a vesefunk-
ció meghatározása vagy becslése, a tubularis funkciók 
vizsgálata.
Mivel a veseszövődmények okozzák a korai halálozás 
jelentős részét, már az első vizsgálat során szükséges a 
betegek vesefunkciójának felmérése. Ennek során a kö-
vetkezők meghatározására van szükség: szérumelektro-
lit-szintek, kreatinin, urea, 24 órás gyűjtött vagy egy szeri 
vizeletből fehérjeürítés, összfehérje-kreatinin, albumin-
kreatinin hányados, nátrium- és kreatininürítés. Opcio-
nálisan meg lehet határozni a vizelettel ürülő GL-3 
mennyiségét. Az előbb felsorolt vizsgálatokat a vesefunk-
ció függvényében különböző gyakorisággal kell megis-
mételni. Amennyiben a számított GFR (ml/min/1,73 
m2-ben számolva) 60 feletti és a proteinuria mértéke ki-
sebb mint 1 g/nap, akkor elegendő évente, ha a GFR 
30–59, 6 havonta, és 3 havonta, amennyiben a GFR 15–
29 vagy nagyobb mint 60, de a proteinuria meghaladja 
az 1 g/nap mértéket. Enzimpótló kezelésben részesülő 
vagy nephropathiás betegek nefrológiai követése 3–6 ha-
vonta, az aszimptomatikus hordozók nefrológiai kont-
rollja 2–3 évente javasolt [2, 24].
Vesebiopszia végzése ismert Fabry-betegség és típusos 
nefrológiai eltérések esetén nem szükséges. Megemlíten-
dő ugyanakkor, hogy a kórképet gyakran is meretlen ere-
detű proteinuria, haematuria miatt végzett vesebiopszia 
során ismerik fel. Ismert Fabry-betegség mellett is felme-
rülhet vesebiopszia indikációja szokatlanul gyors prog-
resszió, nephroticus mértékű proteinuria kialakulása, il-
letve glomerularis haematuria megjelenése esetén [51, 
52]. Amennyiben kérdéses a proteinuria oka, a szövetta-
ni diagnózis érdekében el kell végeznünk a vesebiopsziát 
[53]. A szövettani vizsgálat a betegség atípusos megje-
lenése esetén segítségünkre lehet a diagnosztika során. 
Szükség lehet ismételt biopsziákra, amennyiben a beteg-
ség az adekvát kezelés ellenére progrediál [2].
Enzimpótló kezelés mellett, ismételt vesebiopsziák 
 során észlelték a GL-3-depozitumok csökkenését a po-
docytákban, distalis tubulusok epithelsejtjeiben és en-
dothelsejtjeiben. Ennek alapján felmerül, hogy a kezelés 
lassíthatja vagy megállíthatja a nephropathia progresszió-
ját [5, 19, 20, 54, 55, 56, 57]. Ennek ellenére nem 
nephropathiás, hemizigóta férﬁ ak esetén is felmerül az 
enzimpótló kezelés szükségessége, tekintettel arra, hogy 
esetükben a veseelégtelenség szinte biztosan kialakul, 
és kialakult nephropathia, beszűkült vesefunkció esetén 
 annak reverzibilitása enzimpótló kezelés mellett sem biz-
tosítható [20, 24].
Fabry-betegségben – más, proteinuriával járó nephro-
pathiákhoz hasonlóan – a proteinuria mérséklésére és 
a veseelégtelenség progressziójának lassítására ACEI- 
vagy ARB-kezelés javasolt, a hypertonia jelenlététől 
 függetlenül [58, 59]. A dózis óvatosan emelendő, 
a szimptómás hypotoniás vagy hyperkalaemiás epizó-
dokat elkerülendő. Hypertonia esetén ACEI vagy ARB 
az elsőként választandó gyógyszercsoport. Ebben az 
esetben a vérnyomáscsökkentők közül ajánlott az ACE-
gátlók és az angiotenzinreceptor-blokkolók alkalma-
zása, és kerülendők a β-blokkolók, mivel az autonóm 
idegrendszeri érintettség miatt a vérnyomás szabályo-
zása beszűkült [53, 59, 60]. A vérnyomás céltarto-
mánya 130/80 Hgmm alatt van [61].
Végstádiumú veseelégtelenség kialakulása esetén a ve-
sepótló kezelések közül a transzplantáció javasolt, ameny-
nyiben annak egyéb kontraindikációja nem áll fenn. 
Nincs bizonyíték arra, hogy a vesetranszplantáció a be-
tegség extrarenalis manifesztációit pozitívan befolyá-
solná. Ismert, hogy a transzplantáció után a Fabry-kór 
bizonyos jellegzetességei megjelennek az allograft en-
dothel- és tubularis epithelsejtjeiben, de a vizsgálatok 
szerint nem befolyásolták az allograft funkcióját [24, 
62]. A vesetranszplantációt követően a további szervi 
manifesztációk megelőzése érdekében az ERT folytatása 
szükséges [63].
A Fabry-kór tünetmentes hordozója vesedonornak 
nem javasolt. A transzplantáció mellett mind a hemo-
dialízis, mind a peritonealis dialízis választható vesepótló 
terápiás eljárás Fabry-kór esetén.
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Kardiológia
A szívritmuszavarok, a congestiv szívelégtelenség és a 
cardiovascularis történések idézik elő a korai halálozás 
jelentős részét. A vérnyomás és a szívritmus ellenőrzése 
minden vizit alkalmával szükséges. Az első vizsgálatkor 
el kell végezni az EKG-vizsgálatot, az echokardiográﬁ át, 
kiegészítve 2D Doppler-vizsgálattal [2, 64, 65]. Ezeket 
rutinszerűen a 35 év alatti betegekben kétévente, az 
 annál idősebbekben évente szükséges ismételni. Tartó-
san fennálló pitvarﬁ brilláció esetén szükséges az antikoa-
guláns terápia [66, 67, 68]. AV-átvezetési zavar, tartós 
bradycardia esetén szükségessé válhat pacemaker, malig-
nus ritmuszavar esetén ICD beültetése [69]. A szív ultra-
hangvizsgálata alkalmas a koncentrikus vagy excentrikus 
bal kamrai hypertrophia kimutatására, illetve annak el-
döntésére, hogy ez okoz-e szűkületet a kiáramlási pá-
lyában [2, 64, 70]. Amennyiben a beteg palpitációról 
számol be, vagy felmerül az aritmia gyanúja, 24 órás 
Holter-monitorizálás szükséges [2, 40]. Anginás pana-
szok esetén koronarográﬁ a válhat indokolttá [69]. Eze-
ken a vizsgálatokon felül javasolt a szív MRI-je, amely 
felvilágosítást nyújt a szív izomtömegéről, a kamra funk-
ciójáról és a myocardium hegesedésének fokáról [71, 72, 
73, 74].
Idegrendszer
A betegek átfogó neurológiai kivizsgálása elengedhe-
tetlen, főleg az ERT elindítását megelőzően. A perifériás 
és az autonóm idegrendszer károsodása eszközös vizs-
gálattal nehezen bizonyítható. A fájdalom felmérésében 
segítséget jelentenének a különböző fájdalombecslési 
skálák (például Brief Pain Inventory, McGill Pain In-
ventory) [2]. Magyarországon a vizuális analóg skálát 
alkalmazzák. A fájdalom felmérését évente meg kell is-
mételni [75]. Az elektroneurográﬁ a és az elektromiog-
ráﬁ a a perifériás idegrendszer vastag rostjait vizsgálja, 
ezek Fabry-betegségben nem mutatnak eltérést [76, 77]. 
Az autonóm idegrendszer vizsgálatára a szimpatikus 
bőrválasz és az RR-intervallum-variabilitás alkalmas, 
amely azonban nem speciﬁ kus vizsgálat, vagyis mind 
a központi, mind a perifériás idegrendszer bántalmára 
utalhat. Évenkénti ismétlése javasolt.
Az agyi MRI elvégzése (T1-, T2- és FLAIR-szekven-
ciák) szükséges az első kivizsgálás során. Ismert, hogy 
neurológiailag tünetmentes betegekben is láthatunk 
az MR-képeken a fehérállományban T2- és FLAIR-
szekvenciákkal fokozott jelintenzitású gócokat, elsősor-
ban a parietalis és a frontális lebenyben [31, 78, 79, 80]. 
A mágneses rezonanciás angiográﬁ a (MRA) alkalmas 
az intracranialis nagyér-elváltozások kizárására [81, 82]. 
Fiatalkorban elszenvedett TIA, stroke esetén fel kell 
 vetni Fabry-betegség gyanúját [83, 84]. Nemzetközi 
ajánlás szerint az ERT-vel kezelt betegek neurológiai 
vizsgálata félévente ajánlott, a kezeletlen betegeké pedig 
évente [2]. Minden újabb stroke-os esemény után soron 
kívüli vizsgálat elvégzése javasolt [2].
Mivel a GAL-3 az erek endotheljében és a sima-
izomrétegben rakódik le, az arteria carotis communis-
ban mérhető intima-media vastagság (IMT) egyszerű, 
noninvazív vizsgálóeljárás a vasculopathia megítélésére, 
az ERT követésére [85].
Az IMT, az MRI és az MRA kontrollja 2 évente java-
solt. Újabb stroke bekövetkezése után soron kívül el kell 
végezni az MRI-t [2].
A fentiek és a Fabry-kórban bekövetkező stroke-ri-
zikó növekedése miatt a szérumkoleszterin és -triglice-
rid szint évenkénti ellenőrzése javasolt a többi klasszikus 
stroke-rizikófaktor (hypertonia, diabetes, hyperurikae-
mia, pitvarﬁ brilláció stb.) szoros monitorozása és agresz-
szív kezelése mellett. Természetesen a nem kardiogén 
eredetű stroke-ok esetén thrombocytaaggregáció-gátló 
(aszpirin, aszpirin-dipyridamol kombináció, clopidogrel, 
triﬂ usal) kezelést kell alkalmazni. Egyéb, ritka rizikóté-
nyezők szűrése az enzimpótló terápia megkezdése előtt 
javasolt (lipoprotein-A, plazmahomocisztein, az V. fak-
tor Leiden-mutációja – G169A, protein C, protein S, 
protrombin G20210A, antitrombin III, antikardiolipin-
ellenanyag és lupus anticoagulans) [86, 87, 88, 89].
Vékonyrost-neuropathiában, fájdalmas krízisekben 
(Fabry-krízis) az oki terápiát az ERT-kezelés jelenti. Tü-
neti terápiaként ebben az indikációs körben is antiepilep-
tikumok fokozatos beállítását javasolják: phenitoin, 
carbamazepin, oxcarbamazepin, gabapentin, topiramat. 
A szokásos minor és major analgetikumok hatástala-
nok. Egyéb, fájdalmas neuropathiában alkalmazott sze-
reket is kipróbálhatunk: pregabalin, duloxetin, thiocta-
cid. A betegeket fel kell világosítani, hogy mely tényezők 
provokálhatják a fájdalmat és a hőintoleranciát, és eze-
ket lehetőség szerint kerüljék el.
Fül-orr-gégészet
A betegeket részletesen ki kell kérdezni, hogy van-e 
 halláscsökkenésük, tinnitusuk, jelentkezik-e szédülés, 
vertigo. Az audiometria, a timpanometria és az otoakusz-
tikus emissziós vizsgálat az első vizsgálati sor része, 
majd ezeket a klinikumtól függően ismételni kell [2, 28, 
90]. A kezelésben a legfontosabb a Fabry-kór időben 
történő felismerése, és az ERT minél korábbi elindítása. 
A már kialakult halláscsökkenésben gyógyszeres keze-
lésként keringésjavító infúziók alkalmazhatók, illetve 
szükség lehet hallókészülék alkalmazására is. Süketség-
ben szóba jöhet cochlearis implantáció is.
Gasztroenterológia
Az első vizsgálat során fel kell mérni, hogy a betegnek 
vannak-e Fabry-kórra jellemző gastrointestinalis pa-
naszai: étkezés utáni hasi fájdalom, puffadás, hasmenés, 
hányinger, hányás, korai teltségérzés, és ezekre a kérdé-
sekre vissza kell térni a félévenként esedékes orvosi vizs-
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gálatok alkalmával. Amennyiben a kezelés mellett ezek a 
panaszok perzisztálnak, avagy súlyosbodnak, endoszkó-
pos vagy radiológiai kivizsgálás indokolt [2, 37, 39, 91, 
92, 93]. A gastrointestinalis panaszok az ERT beveze-
tése után, a megﬁ gyelések szerint, javulást mutatnak, de 
alkalmanként szükség van tüneti szerek használatára is 
[2, 37, 39, 91, 92, 93].
Pulmonológia
A pulmonalis érintettség fő jellemzői: köhögés, terhelési 
dyspnoe, obstruktív légúti tünetek és csökkent terhelési 
küszöb, amelyekre minden vizsgálat során rá kell kér-
dezni. Az első alkalommal és utána kétévente végzendő: 
mellkas-röntgenvizsgálat, spirometria (kiegészítve far-
makospirometriával), vérgázvizsgálat, hatperces séta-
távolság, indukált köpet citológiai vizsgálata és egyes 
 esetekben cardiopulmonalis terheléses vizsgálat. A mell-
kasröntgenen észlelt eltérések esetén mellkasi HRCT 
végzése javasolt. Bronchoszkópia minden esetben egyé-
nileg mérlegelendő. Dohányzó betegeknél a dohányde-
pendencia kezelése mellett a vizsgálatokat évente javasolt 
elvégezni, pulmonalis érintettség esetén 6 havonta [2, 
33, 43, 94]. A pulmonalis érintettség kezelésében a tü-
neti szerek, elsősorban az inhalációs bronchodilatato-
rok jönnek szóba. Fontos a megfelelő infekció kontrollja 
is a légúti obstrukció mérséklése céljából. Az enzimpótló 
kezelés hatása a pulmonalis érintettségre egyelőre nem 
pontosan tisztázott.
Oszteológia
Az első kivizsgálás során javasolt csontsűrűségmérést vé-
gezni, és hosszú távon követni a csontsűrűség válto zását, 
hogy megelőzhetőek legyenek az osteoporosis szövőd-
ményei [95]. Az egyelőre nem ismert, hogy az ERT ho-
gyan befolyásolja a csontanyagcserét Fabry-kóros bete-
gekben, mindenesetre a veseérintettséggel rendel kező 
betegek esetében különösen fontos a csontsűrűség válto-
zásának követése [95].
Koordinálócentrumok
Tekintettel a betegség igen alacsony incidenciájára és 
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mányi Kar, II. Belgyógyászati és Nefrológiai Centrum, 
Pécs;
–  dr. Faludi Réka, Pécsi Tudományegyetem, Orvos-
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